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INteRNAL DISeASeS
Кроме того, необходимо отметить высокую прак-
тическую  значимость  применения  метода  анализа 
ВСР, и прежде всего нового параметра СВВР, в целях 
ранней диагностики начальных признаков кардиаль-
ной нейропатии у лиц с МС и НТГ.
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На сегодняшний день доказано, что генетический фактор можно считать основным в развитии эссенциальной 
артериальной гипертензии (АГ). Важная роль в этом процессе принадлежит генам, продукты которых участвуют 
в регуляции артериального давления, адренергической, ренин-ангиотензин-альдостероновой, гомоцистеиновой 
и брадикининовой систем. Эти системы тесно сопряжены последовательными и параллельными химическими 
реакциями, что позволяет с помощью генетического тестирования определить состояние всей системы, в целом. 
Анализ полиморфных маркеров разных групп генов, кодирующих элементы ренин-ангиотензин-альдостероновой 
системы, позволяет определить роль каждого из патогенетических факторов АГ в развитии заболевания.
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It is proved that genetic factors may be considered as fundamental in the development of essential arterial hy-
pertension (aH). Important role in this process belongs to the genes whose products are involved in regulating blood 
pressure – adrenergic, renin-angiotensin-aldosterone, and homocyclic bradykinin systems. these systems are closely 
connected by serial and parallel chemical reactions that enable to use genetic testing to determine the state of the 
whole system. analysis of polymorphic markers of different groups of genes encoding components of the renin-angio-
tensin-aldosterone system allows to define the role of each of the pathogenic factor of hypertension in the development 
of the disease. 
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1Первая  обобщенная  информация  о  роли  на-
следственного  фактора  в  развитии  эссенциальной 
артериальной гипертензии (АГ) появилась к 20-30-м 
годам ХХ в. [1]. Эссенциальная АГ – полиэтиологич-
ное заболевание, которое является результатом вза-
имодействия многих генов, факторов риска пациента 
и воздействия окружающей среды. Известно, что в 
большинстве  случаев  мультифакториальная  при-
рода  эссенциальной  АГ  обусловлена  генетическим 
ответственный автор – Шевченко Ольга Валерьевна. 
Адрес: 410012, г. Саратов, ул. Б. Казачья, 112. 
Тел.: 8905.369.1513,  66-98-40. 
e-mail: shevchenkoov@inbox.ru
полиморфизмом  ренин-ангиотензин-альдостероно-
вой  и  брадикининовой  систем  [2].  Эти  заключения 
основываются  на  многочисленных  исследованиях 
по изучению ассоциации АГ с полиморфными вари-
антами соответствующих генов [2-4]. Исследования 
ренин-ангиотензинового каскада в генезе АГ немало-
численны и в основном касаются единичных генов, 
контролирующих  отдельные  биохимические  звенья 
этого сложного процесса. Подобный анализ не позво-
ляет судить о молекулярных причинах заболевания. 
Вполне логично, что особое внимание молекулярных 
генетиков  сегодня  сосредоточено  на  изучении  тех 
генетических детерминант, которые оперируют в фи-
83Саратовский научно-медицинский журнал.  2011. Том 7, № 1.
внУтренние  БолеЗни
зиологических  системах,  ответственных  за  поддер-
жание  артериального  давления.  Представленный 
обзор посвящен роли полиморфизма генов адренер-
гичекой, ренин-ангиотензин-альдостероновой и бра-
дикининовой систем в формировании того или иного 
патогенетического варианта эссенциальной АГ.
Генетический  полиморфизм  определяют  как  на-
личие двух и более альтеранативных вариантов гена, 
встречающихся  в  популяции  с  частотой  не  менее 
1-5%. В геноме человека полиморфизм генов в боль-
шинстве процентов случаев обусловлен однонукле-
отидными заменами – SnP (от англ. single nucleotide 
polymorphism).  Ведущую  роль  в  развитии  эссенци-
альной АГ отводят полиморфизму следующих генов: 
Ren (ген ренина), aCe (ген ангиотензинпревращаю-
щего фермента), aGt (ген ангиотензиногена), aGtR1 
(ген рецептора 1-го типа к ангиотензину II), aGtR2 
(ген рецептора 2–го типа к ангиотензину II), bKR2 (ген 
брадикининового рецептора 2 типа), aDRb1 (ген β1-
адренорецептора), aDRb2 (ген β2-адренорецептора), 
MtHFR  (ген  5,10-метилентетрагидрофолатредукта-
зы), noS3 (ген no-синтазы 3 типа) [5-7]. Продукты 
этих  генов  обеспечивают  различные  этапы  одной   
метаболической цепи. Системный подход к изучению 
генов  ренин-ангиотензин-альдостероновой  системы 
позволяет  более  адекватно  оценить  роль  каждого 
полиморфного аллеля в формировании патогенети-
ческого варианта эссенциальной АГ. 
Ренин-ангиотензин-альдостероновая,  брадики-
ниновая и гомоцистеиновая системы представляют 
собой  сложную  цепь  биохимических  реакций,  уча-
ствующих  в  регуляции  артериального  давления. 
Клетки  юкстагломерулярного  аппарата  почки  вы-
деляют в кровь фермент ренин (продукт гена Ren), 
который,  воздействуя  на  ангиотензиноген  (продукт 
гена aGt), превращает его в ангиотензин I [4]. Этот 
пептид, в свою очередь, служит субстратом для ан-
гиотензинпревращающего  фермента  (продукт  гена 
aCe), конвертирующего ангиотензин I (АТ1) в анги-
отензин II (АТ2). Ангиотензин II действует через ан-
гиотензиновые рецепторы клеток и является одним 
из самых мощных вазоконстрикторов. Связываясь с 
ангиотензиновыми рецепторами (АТ1 – продукт гена 
aGtR1; АТ2 – продукт гена aGtR2), ангиотензин II 
вызывает сужение сосудов, способствуя повышению 
артериального  давления  [8].  Под  действием  анги-
отензинпревращающего  фермента  (продукта  гена 
aCe) увеличивается выработка альдостерона, кото-
рый усиливает реабсорбцию ионов натрия в каналь-
цах  почек.  Кроме  того,  ангиотензинпревращающий 
фермент, опосредуя свое действие через брадики-
ниновые рецепторы 2-го типа (продукт гена bKR2), 
участвует  в  инактивации  брадикинина  и  тормозит 
образование no – мощного фактора вазодилатации.
Таким образом, продукты ренин-ангиотензин-аль-
достероновой и брадикининовой систем, объединен-
ные  в  единую  биохимическую  цепь,  одновременно 
участвуют в регуляции артериального давления. 
Ренин.  Синтез  ренина  в  почках  происходит  в 
юкстагломерулярном  аппарате  почек,  а  также  в 
проксимальных  почечных  канальцах.  Ренин  высво-
бождается в кровь под влиянием активации β1- и β2-
адренорецепторов на мембранах клеток ЮГА, сниже-
ния давления в афферентных артериолах почечных 
клубочков,  уменьшения  содержания  ионов  хлора  и 
натрия в клубочковом фильтрате, вазоактивного ин-
тестинального  пептида.  Предсердный  натрийурети-
ческий пептид, оксид азота, эстрогены, повышенное 
потребление поваренной соли тормозят секрецию ре-
нина. Ген ренина (Ren) находится на длинном плече 
1-й хромосомы, в локусе 1q32, содержит 9 экзонов. 
Ренин  является одним из основных регуляторов ар-
териального  давления  –  катализирует  превращение 
ангиотензиногена в ангиотензин, то есть активирует 
ренин-ангиотензиновый  каскад.  [8-10].  В  гене  Ren 
имеется несколько сайтов полиморфизма: HindIII, bg-
l1I, MboI, HinfI. Для двух из них (bgl1I, MboI) показана 
ассоциация с АГ [11]. В арабской популяции [12] при 
анализе полиморфизма MboI (замена G>А) было по-
казано, что частота генотипа А/А существенно выше в 
группе пациентов, имеющих повышенное артериаль-
ное давление, чем в группе здорового контроля (34,7 и 
14,0% соответственно). Также было установлено, что 
данный полиморфизм оказывает влияние на развитие 
стабильной формы АГ у детей [7].
Ангиотензиноген.  Ген  ангиотензиногена  (aGt) 
локализован на длинном плече 1-й хромосомы (1q42-
q43), содержит 5 экзонов. Под действием ренина от 
ангиотензиногена  отщепляется  декапептид  ангио-
тензин I, из которого затем образуется ангиотензин II. 
Различные генетические варианты ангиотензиногена 
обусловливают различную физиологическую актив-
ность ангиотензина II. Известно более трех десятков 
полиморфных вариантов гена aGt, из которых наи-
более  изученными  являются  М235Т  и  Т174М  [13]. 
Частота  встречаемости  в  европейских  популяциях 
генотипа Т174M  –  10-15%, генотипа М235t – 15-
20%. Многие из доступных литературных источников 
демонстрируют ассоциацию генотипа Т/Т с артери-
альной  гипертензией.  a.C.  Pereira  (2003)  и  соавт. 
установили, что полиморфизм М235Т и генотип Т/Т 
ассоциированы с повышенным уровнем артериаль-
ного давления [14]. Есть исследования, показываю-
щие,  что  данный  полиморфизм  преимущественно 
влияет  на  диастолическое,  а  не  на  систолическое 
артериальное давление [15]. В рамках Фрамингам-
ского исследования  было показано, что больные с 
генотипом Т/Т по гену aGt имеют статистически зна-
чимо более высокие показатели диастолического АД 
(76,1 мм рт. ст. против 71,4 мм рт. ст.) по сравнению 
с носителями М-аллеля. С помощью лабораторных 
тестов установлено, что у носителей Т-аллеля уро-
вень ангиотензина I в плазме крови повышен на 20% 
в сравнении с нормой [16]. Исследование полимор-
физма t174M у больных артериальной гипертонией 
и здоровых доноров показало, что частота встречае-
мости генотипа Т174M была в 3-5 раз выше у боль-
ных артериальной гипертонией старше 45 лет. При 
исследовании  большой  выборки  больных  АГ  было 
установлено,  что  наличие  гомозиготного  генотипа 
М235t (Т/Т) приводит к повышенному содержанию 
ангиотензиногена в крови и повышенному уровню ар-
териального давления. Показано, что риск заболеть 
АГ у людей с генотипом Т/Т увеличивается в 1,3 раза 
[14]. Исследователи из Дании продемонстрировали, 
что данное заболевание встречается в 1,6 раза чаще 
у пациенток, имеющих генотип Т/t и проходящих за-
местительную гормонотерапию. В работе a. Мondry 
и соавт. (2005) обнаружились гендерные различия: 
женщины со слабым генотипом Т/Т достоверно реже 
заболевают АГ, чем мужчины с таким же генотипом 
[15].  Примечательно  также  то,  что  полиморфизм 
М235Т ассоциирован с определенным видом физи-
ческой  нагрузки,  то  есть  имеет  непосредственное 
отношение к высоким спортивным достижениям [16]. 
Ангиотензинпревращающий  фермент.  Ген  ан-
гиотензинпревращающего  фермента  (АПФ)  лока-
лизован в длинном плече 17-й хромосомы в локусе 
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17q23.  АПФ  кодирует  два  изозима:  соматический 
aCe, который экспрессируется в эндотелии, эпите-
лии почек и других органов, и тестикулярный – толь-
ко  в  семенниках.  Ангиотензинпревращающий  фер-
мент  (АСЕ)  гидролизует  декапептидный  прекурсор 
ангиотензин-I  в  вазопрессор  ангиотензин-II,  играет 
важную  роль  в  регуляции  артериального  давления 
и поддержании баланса электролитов, а также вли-
яет на фибринолиз, активацию и агрегацию тромбо-
цитов. Кроме того, АПФ осуществляет инактивацию 
брадикинина до неактивных метаболитов. Брадики-
нин же является одним из стимуляторов выделения 
эндотелием no – основного эндотелиального фак-
тора релаксации. Следовательно, АПФ – ключевое 
звено  в  поддержании  равновесия  между  фактора-
ми вазоконстрикции и вазодилатации. В настоящее 
время известно более двух десятков полиморфных 
вариантов  гена  aCe,  однако  функционально  наи-
более  значимым  является  инсерционно-делеци-
онный полиморфизм в 16-м интроне (I/D), который 
обусловлен наличием или отсутствием alu-повтора. 
Показано, что уровень АПФ в сыворотке у здоровых 
людей, гомозиготных по D-аллелю (30% людей име-
ют генотип D/D), в 2 раза выше, чем у гомозигот по 
I-аллелю  (23%  людей),  и  имеет  среднее  значение 
у гетерозигот (47%). Следовательно, инсерция alu-
повтора  приводит  к  пониженной  экспрессии  гена 
aCe. На сегодняшний день накоплено много данных 
об  ассоциации  полиморфизма  гена  АПФ  с  инфар-
ктом  миокарда,  артериальной  гипертонией,  гипер-
трофией левого желудочка, гипертрофической кар-
диомиопатией, заболеваниями почек и сосудистыми 
осложнениями  сахарного  диабета.  [6,  17].  Так,  при 
обследовании большой популяции (3145 человек) в 
рамках Фрамингамского исследования выявлено, что 
наличие D-аллеля гена АПФ ассоциируется с более 
высоким уровнем АД у мужчин, особенно выражена 
связь  D-аллеля  с  уровнем  диастолического  давле-
ния. Для женщин таких закономерностей не обнару-
жено [16]. Высокие уровни артериального давления у 
носителей генотипа D/D обусловливают прогрессию 
гипертонической  болезни,  инициируя  гипертрофи-
ческие изменения левых отделов сердца. У носите-
лей генотипа D/D заболевание отличается тяжелым 
течением с развитием таких состояний, как инфаркт 
миокарда, аритмия и т.д., а период реабилитации у 
таких больных затягивается. Генотип I/I в этом случае 
является защитным, характеризуя низкий риск разви-
тия сердечно-сосудистых катастроф. В то же время   
огромное число работ не подтверждают предполо-
жение о возможной связи полиморфизма гена aCe 
с артериальной гипертензией [17]. Японские ученые, 
обследуя большую (1919 человек) популяцию – 762 
больных гипертонией и 1157 здоровых лиц – не вы-
явили  связи  гена  АПФ  с  уровнем  АД,  но  показали 
ассоциацию D-аллеля гена АПФ с большей массой 
миокарда левого желудочка у женщин-гипертоников. 
Для гена АСЕ (как и для гена aGt) обнаружена связь 
с лучшей переносимостью тяжелых физических на-
грузок у спортсменов высокого уровня, что детально 
изучается в спорте высоких достижений.
Рецептор 1-го типа к ангиотензину II. Ген ре-
цептора 1 к ангиотензину II (aGtR1) локализован на 
длинном плече 3-й хромосомы, содержит 5 экзонов. 
Существуют два подтипа рецепторов, имеющих 98% 
гомологию по аминокислотному составу: at1a и at1b. 
at1a  синтезируется  почти  во  всех  тканях,  at1b  – 
только в плаценте, легких и печени. Ангиотензин II яв-
ляется одним из самых мощных вазоконстрикторов, 
а  также  опосредует  увеличение  экспрессии  таких 
факторов пролиферации, как тромбоцит-зависимый 
фактор роста и основной фактор роста фибробла-
стов. Изменение структуры рецептора ангиотензина 
II за счет полиморфизма его гена может приводить к 
изменению регуляции сосудистого тонуса и пролифе-
рации элементов сосудистой стенки. Известно более 
двух десятков полиморфных вариантов гена aGtR1. 
Один из наиболее изученных полиморфизмов пред-
ставляет собой замену аденина на цитозин в позиции 
1166 (1166А>С) [18-20]. Вариант 1166С встречается с 
частотой 30-40% в европейских популяциях. Частота 
С-аллеля А1166С полиморфизма достоверно выше 
в группах больных артериальной гипертензией (в бе-
лой европейской популяции) и здоровых людей, име-
ющих  родственников,  больных  гипертонией.  Также 
показана  ассоциация  СС  генотипа  с  артериальной 
гипертонией в китайской популяции. В последующем 
было установлено, что данный полиморфизм не яв-
ляется функционально значимым. Как оказалось, он 
тесно сцеплен с 810Т>А вариантом в промоторной 
области гена aGtR1, влияющим на присоединение 
транскрипционных факторов [21]. Во многих иссле-
дованиях  показана  ассоциация  генотипа  С/С  гена 
aGtR1 с предрасположенностью к АГ [18] и другим 
кардиоваскулярным  заболеваниям,  однако  не  все 
работы подтверждают такую зависимость [19].  
Рецептор  2-го  типа  к  ангиотензину  II.  В  по-
следние годы интерес многих исследователей сосре-
доточился на функции 2-го типа рецепторов к АТII, 
которые локализуются не только в репродуктивной 
системе, как полагали раньше, но и представлены 
практически во всех тканях, в особенности в эндо-
телии сосудов. Ген рецептора 2-го типа к ангиотен-
зину  II  (aGtR2)  располагается  на  длинном  плече 
Х-хромосомы в локусе Хq22-q23, содержит 3 экзона. 
Ген aGtR2  экспрессируется  главным  образом  под 
контролем  эстрогенов.  Подобно  aGtR1,    aGtR2 
также  участвует  в  ангиотензин  II  опосредованных 
реакциях,  но,  являясь  его  антагонистом,  контроли-
рует преимущественно вазодилатирующие функции. 
Описано  5  полиморфных  вариантов  гена  aGtR2 
[22].  Наиболее  изученным  является  полиморфизм 
3123С>А,  сцепленный    с  вариантом  +1675G>А  в 
интроне 1, влияющим на начало транскрипции. По-
казана ассоциация 3123А варианта с АГ у взрослых 
женщин и у мальчиков, больных АГ [7]. 
Рецептор  2-го  типа  к  брадикинину.  Брадики-
нин – главный эффекторный пептид калликреин-ки-
ниновой системы. Эффекты кининов опосредуются 
их связыванием с В2 рецепторами брадикинина, ко-
торые в свою очередь опосредуют сокращение или 
расслабление гладкой мускулатуры, синтез коллаге-
на, повышение сосудистой проницаемости, кардио-
протективное действие, стимуляцию высвобождения 
оксида азота. Ген рецептора 2-го типа к брадикинину 
(bKR2) расположен на длинном плече 14-й хромосо-
мы в локусе 14q32.1-q32.2, содержит 3 экзона. Ген 
bKR2 экспрессируется в эндотелии, а также в дру-
гих органах и тканях. Стимулируя выработку эндо-
телиальной no-синтазы, указанный ген участвует в 
релаксации сосудов. В настоящее время изучаются 
два полиморфных варианта в гене bKR2: замена в 
–58-й позиции тимина на цитозин (-58Т˃С) и инсер-
ция /делеция девяти нуклеотидов в 1-м экзоне (I/D 
полиморфизм). Существуют работы, показывающие, 
что у носителей как Т-, так и D-аллелей ген экспрес-
сируется лучше, чем у носителей С- или I-аллелей. 
Активная экспрессия гена bKR2 приводит к возникно-
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вению большего числа рецепторов на клетке и ассо-
циируется с выраженной вазодилатацией [23].
Следует учесть, что активность калликреин-кинино-
вой системы  может существенно снижаться на фоне 
гиперактивности симпатоадреналовой ситемы и РААС. 
Развивается  дисфункция  эндотелия  с  дисбалансом 
синтеза в нем вазодилатирующих и вазоконстриктор-
ных агентов, а также нарушается депрессорная функ-
ция почек, что приводит к прогрессированию АГ.
Гомоцистеин.  Согласно  последним  данным,  ги-
пергомоцистеинемия  (ГГ)  ассоциирована  с  высоким 
риском  АГ  и  других  сердечно-сосудистых  заболева-
ний [24]. Это обусловлено способностью гомоцисте-
ина вызывать окислительный стресс, пролиферацию 
гладкомышечных клеток сосудов, нарушать функции 
эндотелия. Гомоцистеин в плазме подвергается окис-
лению,  в  процессе  которого  образуются  свободные 
радикалы  (супероксиддисмутаза,  пероксинитрил  и 
др.), токсичные для клеток эндотелия. Следствием по-
вреждения  эндотелиальной  выстилки  сосудов  явля-
ется пролиферация гладкомышечных клеток, а также 
стимуляция тромбоцитов и лейкоцитов [25]. W. Fu и 
соавт. доказали, что гомоцистеин влияет на образова-
ние и чувствительность тканей к оксиду азота (no). По 
данным a. tawakol и соавт., острая ГГ вызывала на-
рушение дилатации артерий, связанное со снижением 
биодоступности no [26]. Вероятно, этот эффект обу-
словлен окислительным стрессом, развитию которого 
способствует ГГ [27]. Это может объяснить тот факт, 
что  у людей с ГГ отмечается снижение вазодилатиру-
ющего эффекта no-содержащих препаратов.
Гипергомоцистеинемия  может  быть  обусловлена 
дефектами в генах, обеспечивающих процесс обме-
на гомоцистеина. Наиболее изученные генетические 
поломки  –  мутации  генов  цистатионин-β-синтазы  и 
5,10-метилентетрагидрофолатредуктазы  (продукт 
гена  MtHFR).  MtHFR  катализирует  восстановление 
5,10-метилентетрагидрофолата  в  5-метилтетраги-
дрофолат.  Последний  является  активной  формой 
фолиевой  кислоты,  необходимой  для  синтеза  ме-
тионина  из  гомоцистеина  и  далее  –  образования 
S-аденозилметионина  –  главного  участника  мети-
лирования ДНК. В настоящее время известно около 
двух десятков мутаций этого гена, нарушающих функ-
цию фермента. Наиболее изучена мутация, в которой 
нуклеотид цитозин (C) в позиции 677 заменен тими-
дином  (t).  Наличие  гомозиготы  677Т/Т  выявлено  у 
10–16% европейцев, носителями гетерозиготного ва-
рианта (677С/Т) этого гена являются 56% обследован-
ных лиц. Показано, что у пациентов с Т/Т генотипом 
уровень гомоцистеина в крови, как правило, на 25% 
выше, чем у лиц с С/С генотипом [28]. Продемонстри-
рована также зависимость этой мутации от этнических 
факторов. Так, в японской популяции отмечена высо-
кая частота встречаемости данной мутации у больных 
сердечно-сосудистыми заболеваниями [29].
NO-синтетаза.  Оксид  азота  образуется  из 
l-аргинина  с  помощью  семейства  ферментов  no-
синтетаз путем окисления терминального атома азо-
та гуанидина. Среди генов, кодирующих no-синтазу, 
наиболее вероятным кандидатом на участие в раз-
витии  сердечно-сосудистых  заболеваний  является 
ген noS3, расположенный на хромосоме 7q36. no-
синтаза 3-го типа (эндотелиальная) участвует в син-
тезе no эндотелием и, следовательно, в регуляции 
сосудистого  тонуса,  артериального  давления.  Это 
позволяет  исследователям  предполагать  наличие 
связи  полиморфизма  гена  no-синтазы  3-го  типа  с 
развитием АГ и других сердечно-сосудистых заболе-
ваний. Активно изучаются 4 полиморфных маркера 
гена noS3: интрон 18 локус А27С; интрон 23 локус 
G10t;  интрон  4  enoS4a/b  полиморфизм  и  аксон  7 
Glu298asp полиморфизм (структурный). 
Из описанных полиморфных вариантов гена noS3 
к настоящему времени наиболее изученным является 
полиморфизм по интрону 4, который представлен дву-
мя аллелями: b, в котором имеется 5 повторяющихся 
фрагментов (27bp), и a, в котором 4 таких повтора. 
Аллель b более распространен в Европейской белой 
популяции. Распределение частот аллелей в популя-
ции составляет соответственно bb – 0,41; ba – 0,46; 
aa – 0,13. Результаты исследования, проведенного на 
428 здоровых людях, показали, что аа-генотипу соот-
ветствует  максимальный  уровень  базального  no,  у 
людей с bb -генотипом уровень no примерно в 2 раза 
ниже, а  гетерозиготы занимают промежуточное по-
ложение (Wang, 1997). Опубликован ряд исследова-
ний, демонстрирующих достоверно большую частоту 
аллеля a у больных инфарктом миокарда, ИБС. При 
анализе частот аллелей в группах больных артери-
альной гипертензией и здоровых людей достоверных 
различий обнаружено не было.  Однако при выделе-
нии группы больных с АГ и гипертрофией миокарда 
левого  желудочка  частота  встречаемости  аллеля  а 
была достоверно выше, чем в группе здоровых лиц. 
Исследования  полиморфизма  гена  noS3  по  интро-
нам 18 и 23, а также аксона 7 на Европейской популя-
ции не показали связи этих полиморфизмов с АГ [6].
Альдостеронсинтетаза.  Между  РААС  и  секре-
цией  альдостерона  клубочковой  зоной  надпочечни-
ков  имеются  тесные  взаимоотношения.  Альдосте-
рон – гормон, участвующий в контроле артериального 
давления посредством регуляции гомеостаза калия, 
натрия  и  объема  внеклеточной  жидкости.  Под  его 
влиянием усиливается канальцевая реабсорбция ка-
тионов натрия, анионов хлора и воды, а также каналь-
цевая экскреция катионов калия и повышается гидро-
фильность тканей, что способствует переходу в них из 
сосудистого русла жидкости и ионов натрия, увеличе-
нию объема циркулирующей крови и повышению АД. 
Кроме того, альдостерон повышает чувствительность 
гладких мышц сосудов к вазоконстрикторным агентам, 
усиливая действие ангиотензина II, и увеличивает ко-
личество ангиотензиновых рецепторов в сердечно-
сосудистой системе, потенцируя эффекты РААС. 
В современной литературе приводятся данные по 
изучению гена альдостеронсинтетазы, который ката-
лизирует последнюю стадию синтеза альдостерона 
из дезоксикортикостерона. Ген альдостеронсинтета-
зы (CyP11b2) расположен в области g21 8-й хромо-
сомы, состоит из девяти экзонов и восьми интронов. 
На  сегодняшний  день  известно  несколько  мутаций 
этого  гена.  Наиболее  полно  исследован  полимор-
физм 5-го участка данного гена, проявляющийся за-
меной цитозина на тимин в 344-м положении нукле-
отидной последовательности. Этот участок является 
сайтом связывания стероидогенного фактора транс-
крипции SF-1, регулятора экспрессии гена альдосте-
ронсинтазы. Нуклеотидный полиморфизм, согласно 
последним исследованиям, воздействует на уровень 
альдостерон-ренинового соотношения: 344Т-аллель 
гена  CyP11b2  ассоциирован  с  повышением  аль-
достерон-рениновой  активности  в  плазме.  Прово-
дились  исследования  по  выявлению  взаимосвязи 
полиморфизма  гена  CyP11b2  с  АГ  и  поражением 
органов-мишеней. Одними авторами обнаружена ас-
социация носительства аллеля С CyP11b2 с массой 
миокарда, объемом полости левого желудочка у здо-
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ровых лиц [30], а в исследовании H. Schunker и соавт. 
не выявлено корреляции указанного полиморфизма 
ни с АГ, ни с  уровнем альдостерона, ни с поражени-
ем органов-мишеней [31].
Таким образом, не вызывает сомнений, что мульти-
факториальная природа АГ обусловлена генетическим 
полиморфизмом ренин-ангиотензин-альдостероновой, 
гомоцистеиновой и кинин-брадикининовой систем. Не-
смотря на то что до сих пор не удалось обнаружить 
гены эссенциальной АГ с ярко выраженным и значи-
тельным гипертензивным эффектом, результаты мно-
гочисленных  исследований по изучению ассоциации 
АГ с полиморфными вариантами соответсвующих ге-
нов-кандидатов представляют большой интерес. В на-
стоящее время необходимо внедрение в клиническую 
медицину популяционного генетического анализа, да-
ющего возможность выяснения вовлеченности различ-
ных генетических поломок в развитие того или иного 
патогенетического  варианта эссенциальной АГ. 
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